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Otizm Spektrum Bozukluklar -
Giincel Bilgilerimiz Neler?

Autism Spectrum Disorders -
What is Our Current Knowledge?

Muhammed Tayyib Kadak ©
Yavuz Meral ©

(074

Otizm, 1943’te ilk defa Leo Kanner tarafindan sizofreni veya diger bilinen psikiyatrik
bozukluklari olmayan ¢ocuklarda sosyal izolasyon ve dilsel bozukluk belirtilerini tanim-
lamak igin tanimlanmistir. Otizm Spektrum Bozukluklari (OSB), toplumsal iletisim ile
toplumsal etkilesimde yetersizlik ve sinirli, tekrarlayici davranislar, ilgiler ya da etkin-
likler alanlarinda gériilen sorunlardan olusan ¢ocukluk ¢aginin en énemli nérogelisim-
sel bozukluklarindandir. Bu makalede, OSB’nin tarihgesi, klinik gériiniimd, giincel etiyo-
lojik agiklamalari, ayirici tani ve es tanilari, tedavi ve prognozu ile rehabilitasyonu
hakkinda giincel bilgilere yer verilecektir.

Anahtar kelimeler: otizm, ¢ocuk, prognoz
ABSTRACT

Autism was first defined in 1943 by Leo Kanner to describe signs of social isolation and
linguistic disorder in children without schizophrenia or other known psychiatric disor-
ders. Autism Spectrum Disorders (ASDs) are among one of the most important neu-
rodevelopmental disorders of the childhood, consisting of inadequate social communi-
cation, social interaction and problems seen in limited, repetitive behaviors, interests
or activities. In this article, the history, clinical presentation, current etiologic explana-
tions, differential diagnosis and comorbidities, treatment, prognosis and rehabilitation
of ASD will be presented.
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OTiZM SPEKTRUM BOZUKLUKLARI GUNCEL
BiLGILERIMIZ NELER?

Tarihge
“Otizm”, “6z/kendi (self)” anlamina gelen Yunanca

likleri olmayan grubu tanimladi .

“autds” sozcliglinden tiremistir. Otizm, Bleuler tara-
findan ilk olarak 1908’de sizofreni hastalarinda gozle-
nen c¢ekilmeyi tanimlamak icin kullanilmistir. 1943’te
ise Leo Kanner, sizofreni veya diger bilinen psikiyatrik
bozukluklari olmayan cocuklarda sosyal izolasyon ve
dilsel bozukluk belirtilerini tanimlamak icin bu terimi
yeniden tanimladi. Bu ¢ocuklar bagkalariyla iletisim
ve etkilesimde zorluk cekmekte ve sosyal faaliyetler-
de ilgi kaybi ve tekrar eden davranislar ortaya koy-
maktadir M, 1944’te ise Hans Asperger, sosyallesme
kusurlari bulunan otistik ¢cocuklarda dilsel anormal-

1994 yilinda, Amerikan Psikiyatri Birligi'nin Zihinsel
Bozukluklarin Tanisal ve istatistiksel El Kitabi’nin dér-
dincli baskisinda (DSM-IV) Yaygin Gelisimsel
Bozukluk (YGB) kisminda Otizm ile iliskili klinik
durumlari Cocukluk Otizmi, Asperger Sendromu (AS),
Yaygin Gelisimsel Bozukluk-Baska Turli Adlandiril-
mayan (YGB-BTA), Rett Bozuklugu ve Cocuk Cagl
Dezintegratif Bozuklugu seklinde siniflamigtir ©. Tani
konan gocuklar tipik olarak lg alanda eksiklikler gos-
termistir: Sosyal etkilesim, iletisim ve tekrarlana/
kisith davranislar. Belirtiler arasinda g6z goze bakis ve
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viicut durusu gibi s6zel olmayan davranislarda belir-
gin bozulma, ayrica kalplasmis tekrarlayan davranis-
lar ve sosyal islevler, iletisim ve faaliyetlere duyulan
ilginin kaybolmasi vardi. Bu kriterlere dayanarak,
otistik bozukluk tanisi konulabilmesi i¢in bir sosyal
etkilesim, iletisim veya tekrar eden davranislar alan-
larinda 12 olgltten en az alti tanesini karsilamasi
gerektirmekteydi. Bazen o0zellikle konugma dilinin
gelisiminde, farkli otistik bozukluklarda belirti sidde-
tinde oldukga buylk degisiklikler olabilmekteydi.
Ornegin, bu tani dlgiitleriyle AS’li bir hastada anlamli
bir dil gecikmesi beklenmiyordu ©.

Hem ayni tanilarin icinde hem YGB icinde belirti
siddetinde gorulen bu genis farkhliklar, bir bozuklu-
gu digerinden etkili sekilde ayirt etme yetenegini
zorlastirmakta oldugu icin DSM-5, YGB catisi altin-
daki ayri tani basliklarini Otizm Spektrum Bozuklugu
(OSB) olarak bilinen daha genis kategori icinde top-
lamigtir ®), Tani kriterleri ti¢ gekirdek alan yerine iki
alana indirilmistir: Sosyal iletisim ile etkilesim ve
tekrarlayan davranis. Artik OSB tanisi, bir hastaya
sosyal iletisim alaninda en az Gg belirti ve sinirli ilgi/
tekrarlayan davranislarda en az iki belirti gosterdigi
zaman teshis edilebilmektedir. Bir diger onemli
farkhlik ise tekrarlayici davranislar olgitlerine,
duyusal olarak asiri ya da az duyarhlik veya uyaran-
larin duyusal boyutuna asiri ilgi eklenmistir. Ayrica,
DSM-5"te toplumsal iliskilerini olumsuz yonde etki-
leyen sozel ve sozel olmayan iletisim eksiklikleri
bulunmasina ragmen, tekrarlayan davraniglar
bulunmadigi igin OSB kriterlerine uymayan ¢ocuklar
icin yeni bir tani olarak Sosyal iletisim Bozuklugu
(SiB) tanimlandi 67,

OSB icin DSM-IV’'ten DSM-5’e geciste Olgitlerde
degisikliklerin tanisal agidan AS ve YGB-BTA gibi
diger otistik bozukluklari olan bircok hastayi disla-
yabilecegi endiseleri belirtilmistir. Ayni temel bozuk-
lugun, semptom diizeyine gore hafif-orta-siddetli
derece seklinde siniflandirmanin ise AS, Otizm,
YGB-BTA gibi hastaliklari ayri hastalik siiregleri ola-
rak degerlendirmeyi ortadan kaldirdigi seklinde iti-
razlar bulunmaktadir. Bunun yaninda OSB tanisinda
DSM-1V’e ve DSM-5’e karsi DSM-IV’un farkli duyarli-
lik ve 6zglillik oranlarini karsilastirildiginda ve DSM-
IV kullanarak OSB tanisi alan hastalarin %91’inin
DSM-5 kullanirken bu taniyr almaya devam ettigini
bildirmislerdir ©). Asperger Bozuklugu ve YGB-BTA
teshisi icin DSM-IV kriterleri, DSM-5’ten biraz daha
hassastir 19,
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Epidemiyoloji

Yapilan ilk epidemiyolojik calismalarda, otizm sikhgi-
nin yaklasik 4/10.000 oldugu tahmin edilirken otizm
prevelansinda ayni tani kriterleri kullanilmasina rag-
men, son birkag¢ on yilda ciddi artislar yasanmistir 49,
Otizm gorilme sikhiginin artisinda risk faktorlerinin
roll dislanamasa da prevelans artisi olasilikla otizm
farkindaligi ve taninmasindaki iyilesme, saglik hiz-
metlerine kolay ulasim, cografi farkhlklar, zihinsel
yetersizligin eslik etmedigi hafif dlizey olgularin tani-
ya dahil edilmesi ve daha erken yaslarda tani konul-

masi gibi faktorlerle daha fazla iliskili gorinmektedir
(11,12)

Son zamanlarda yapilan genis 6lcekli yapilan bazi
calismalarda, otizm sikhig1 %1-2 arasinda bildirilmistir
12 Diinya Saglik Orgiiti’niin 2012 raporuna gore,
OSB prevelansi ortalama %1 iken, daha yeni derle-
melerde OSB’nin gelismis Ulkelerde yaklasik %1,5
oraninda gorildigu tahmin edilmektedir 3. Hastalik
Kontrol ve Onleme Merkezinin 2014 yili raporuna
gbre OSB’nin prevelansi %1,47’dir 4. Olgularin yak-
lasik %45’inde zihinsel yetersizlik eslik ederken yine
tim olgularin %32’sinde normal gelisimi takiben

yasanan beceri kaybi ve gerileme gorilebilmektedir
(12,15)

0SB erkeklerde kiz cocuklarina gére daha sik goralur.
Klinik 6rneklemle yapilan calismalarda, erkeklerde
kizlara gore 4-6 kat, toplum 6rnekleminde ise yine
erkeklerde 2-3 kat daha fazla oldugu gorilmustir @4,
Bu oranlar iyi islevli kiz gocuklarinin tani almamis
olabilecegini dislindiirtmektedir. OSB’li kiz ¢ocukla-
rinda daha dusik 1Q, daha fazla bilissel bozulma ve
daha az tekrarlayici basmakalip davraniglar bildiril-
mektedir (19,

Etiyoloji

Zihin Kurami (Theory of Mind), hem kendinde hem
de digerinde zihinsel durumlari anlama becerisi ola-
rak ifade edilen zihinsellestirme zorluklarinin, otizmi
olan ¢ocuklarda sosyal iletisim eksikliklerinin OSB’nin
altta yatan temel sorunu olusturdugunu ileri sirmek-
tedir. Bunun yaninda yalnizca zihinsellestirmenin
davranigsal soylemleri igin degil, ayni zamanda Ugla
sosyal etkilesimde (Ornegin, ortak dikkat ve taklit
oyunu) ve ikili sosyal algidaki (Ornegin, géz temasi,
algilama, eylem-algi yansitma, sosyal yénelim, biyo-
lojik hareket isleme ve ylz isleme, duygu islemleme
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gibi) gelisiminde sorunlar oldugunu varsaymaktadir.
Medial prefrontal korteks, superior temporal sulkus,
temporoparietal kavsak, amigdala ve fusiform gyrus
dahil olmak lzere ayna ndronlarla iliskili bircok beyin
bolgesindeki aktivite degisikliklerinin otizmde gozle-
nen sosyal bilis islev kusurlariyla iliskilendirilmistir

(17,18)

Yuritucl islev bozukluklari hem tekrarlayan kaliplas-
mis davranislarina hem de otizmdeki sosyal iletisim
eksikliklerine yol acabilir. Bununla birlikte, yritica
islev bozuklugu otizme 6zgi degildir ve diger norop-
sikiyatrik durumlarda (farkl sekillerde de olsa) yaygin
olarak bildirilmektedir. Bir goéris, yasamin erken
donemindeki glicli ylaritme islevinin, risk altindaki
bireyleri, diger beyin sistemlerindeki aciklari telafi
ederek otizm veya diger norogelisimsel kosullardan
koruyabilecegidir 9.

Otizmi olan bireylerde genellikle global duyusal-
algisal o6zelliklerden ziyade lokal islemlenmenin ter-
cih edildigi dustnilmektedir. Bu goris, otizmin ayrin-
tiya, duyusal-algisal algilayis ve ayrimciliga ve kendi
kendine 6zgl duyusal duyarliliga (duyusal girdilere
asiri duyarlilik veya asiri duyarlilik veya cevrenin
duyusal o6zelliklerine olagandisi ilgi gosterme) karsi
duydugu ilgiyi aciklayabilir. Ayrica, otizmi olan birey-
lerde orantisiz bicimde istisnai yeteneklere katkida
bulunabilir 9.

Genetik

Son yillarda OSB ile ilgili galismalarda OSB riski ile
iliskili cok sayida heterojen, bireysel genetik farklilik-
larin bulundugu ileri stiriimektedir. Bununla beraber,
2016 yilinda yayinlanan bir meta-analizde, OSB riski-
nin yliksek oranda (%74-93) kalitimsal oldugu ancak
genetik olmayan faktorlerin de 6nemli oldugunu
belirtilmistir ?Y, OSB’deki spesifik genetik risk faktor-
lerine iliskin calismalarda Frajil X, gesitli “copy num-
ber variant” (kromozom 16p11.2 delesyon ve dupli-
kasyon ve maternal 15q11-q13 kopyalari gibi),
de-novo mutasyonlar (CHD8) ile OSB arasinda anlam-
I iligkilerin bulundugu belirtilmistir 22,

Norobiyoloji

OSB’de son norobiyolojik bulgular, OSB patofizyoloji-
sinin anahtar bir 6zelligi olarak belirli fonksiyonel
yolaklardaki sapmalara yol agan noral ag baglantila-
rindaki degisikliklere isaret etmektedir. OSB’de genel

olarak, uzun mesafeli kortikal ve subkortikal baglan-
tilarda azalma ve bunu gidermek amaciyla kisa mesa-
feli aglarda artmis baglantilarin oldugu ileri siril-
mektedir 23, Cerliani ve ark. ?* subkortikal baglanti
disfonksiyonunun asagidan yukariya davranissal
dizenlenmesinin, yukaridan asagl giden kortikal
kontroliin zayif giderme becerisine yol agacak sekilde
duyusal korteksler, talamus ve bazal ganglionlar ara-
sindaki baglantinin arttigini bildirmektedir. Bir baska
calismada ise, OSB’li ergenlerde zihin teorisi, kortikal
aglari ve ayna néron sistemi icinde ve sistemler ara-
sinda aktivasyon ve iletisim verimliliginde disuse
neden olacak asiri baglantisalligin bulundugunu goés-
termistir @, Baum ve ark. ©®, duyusal bilgiler, st
diizey sosyal ve bilissel islevler icin yapi taslarini olus-
turduklari icin, cok boyutlu entegrasyondaki eksiklik-
lerin OSB’yi karakterize etmek ve anlamak icin kritik
bir kdse tasi oldugunu ve ¢ok boyutlu islemeyi basa-
riyla entegre etmede sapmalarin yalnizca OSB’nin bir
ozelligi kabul edilmemesi gerektigini, ancak diger
cekirdek semptomlarin Uzerinde gelistigini 6ne sir-
diler. Cesitli duyusal girdileri bitlnlestirme konu-
sundaki bu yetersizlik, dili soyut bir sekilde kavramak,
dili kavramak ve sosyal ipuglarina yanit vermek icin
gerekli olan metaforlar ve karmasik bilissel temsilleri
olusturma yetenegini degistirmektedir.

Risk Faktorleri

Genetik etmenler OSB’de belirgin bir rol oynamakta-
dir. OSB prevalansini degerlendiren ¢aligmalar mono-
zigot ikizlerde, OSB konkordansinin %36-95 arasinda
oldugunu bildirirken tek yumurta ikizlerinde, bu oran
%0-30’a duser 728, OSB’li cocuklarin kardeslerinde
bozuklugu gelistirme riski %2-8 arasindadir ve YGB
tanisi alan gocuklardaki gekirdek belirtilerdeki artisla
beraber otizm gorilme oranlarinin kardeslerde
%12-20'ye ciktigi bildirilmektedir ?®. OSB semptom-
lari genetik veya kromozomal rahatsizligi olan hasta-
larda (Down Sendromu, Frajil X, Tuberoskleroz) daha
sik belirtilme egilimindedir %39, Ebeveynde psikiyat-
rik bozukluk oykusu, oOzellikle sizofreni ve afektif
bozukluk 6ykusu, OSB igin artmis risk ile iliskilendiril-
mistir 2, Ayrica ebeveyn yasi baska bir risk faktori
olabilir ®3. Yapilan son ¢alismalarda, ebeveyn yaslari-
nin ¢ocugun cinsiyetinden bagimsiz bir sekilde OSB
riskini artirdigini gostermektedir. Anne baba yaslari-
nin toplaminin risk ile iliskili oldugu bulunmustur.
Guncel bir calismada, benzer yas grubundaki anne ve
babalar icin ilerlemis yasin etkisinin benzer oldugu
bulunmus, ileri baba yasinin OSB riskini daha fazla



etkilemesinin, erkeklerin ileri yaslarda da ¢ocuk sahi-
bi olabilmesinden kaynaklanabilecegi 6ne sirilmus-
tar G4, Prematire olarak dogan (< 33 haftalik) veya
disiuk dogum agirhgi (<2,500 g) olan ¢ocuklar, OSB
icin 2 kat artmus risk tagirlar 3,

Klorpirifos gibi insektisitlere fetal donemde maruz
kalma ile psikomotor gelisim gecikmesi ve OSB ara-
sinda iliski oldugu ileri strtlmustir ©5%7, Ek olarak,
son epidemiyoloji calismalari, hamile annelerin, 6zel-
likle 1. veya 2. trimesterde viral veya bakteriyel
enfeksiyonlara maruz kalmasinin, maternal immin
aktivasyonunu destekledigine ve c¢ocuklarinda OSB
de dahil olmak Gzere, noropsikiyatrik hastalik riskini
arttirdigina dair kanitlar sunmaktadir 4839, Maternal
immin aktivasyonu, noroinflamatuvar sitokinlerdeki
artislarin yani sira sinaptik baglanmadaki anormal
gelismeler ve sinaptik protein ekspresyonundaki
anormalliklerin hepsi OSB patofizyolojisi ile iligkilen-
dirilmigtir 4o,

Gebelikte ozellikle ilk trimesterde psikotrop ilaglara
maruz kalmak (valproat, antidepresanlar) OSB icin
bir risk faktoéri olarak kabul edilmistir 444, Bununla
beraber, diger calismalarda bu bilgiler dogrulanma-
mustir 4548 Psikiyatrik hastaliklarin maternal dykusu,
OSB'’ye genetik yatkinlik durumlari ve degisken mole-
kiler ve klinik etkileri de dahil olmak lizere cesitli
yontemsel farkliliklar ve kisithiliklar tekrarlanan calis-
malar arasindaki mevcut farkliliklara yol agmis olabi-
lecegi distintlmektedir “°),

Klinik Goériiniim

OSB’nin klinik belirtileri cocugun gelisimsel donemle-
rine gore farklihk gosterebilir. Sosyal etkilesim ile
ilgili sorunlar bebeklik déneminden itibaren fark edi-
lebilir. OSB’li cocuklar gz temasi, sosyal ve duygusal
durumlara uygun mimik tepkileri, iliskilerde karsilkli-
lik, ortak dikkat, ebeveynleri givenli bir baglanma
Uissl olarak gorebilme, yasit ilgisi, empati, mutluluk
ve kivang gibi olumlu duygulanimlarini paylasma gibi
sosyal duygusal alanlarda cesitli derecelerde zorluk
yasarlar. Hayali oyun neredeyse yok gibidir. Dil gelisi-
mi ¢ogunlukla gecikir ve dilin pragmatik kullanimi
olagandisidir. Zamirlerin ters kullanimi, ekolali, neo-
lojizm ve kisiye 6zgli konusma bicimi siklikla goralir.
OSB’li gocuklar nadiren sosyal ve duygusal meselele-
re odakli bir sohbeti sirdurebilir ve dilin kullanimin-
da yaraticilik ve zenginlik zayiftir. S6zel olmayan ileti-
sim oldukga kisitlidir; isaret etmek, jest ve mimiklerin
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uygun kullanimi, selamlasma gibi becerilerde ciddi
zorluklar yasarlar 47,

Otizmin temel klinik gériiniimde basmakalip tekrar-
layici hareketler ve kisith ilgi alanlari karakteristiktir.
Basmakalip hareketler ¢cogunlukla amagsiz goriindr,
benlikle uyumludur ve bu térensel davraniglar beden
hareketleri ya da sézel ifadeler olabilir. ilgi alanlari
cocugu cepegevre kusatabilir ve esyalari belirli bir
sirayla dizmek ya da toplamak gibi Obsesif Kompulsif
Bozukluk (OKB) benzeri semptomlar gorilebilir.
Esyalarin amacina uygun kullanimindan ¢ok parcala-
rina karsi atipik ilgi vardir. Rutinlere israrla baglilik,
degisime direng ve degisim karsisinda yogun anksiye-
te ve huzursuzluk cogu zaman belirgin 6nemli klinik
ozelliklerdir.

Cocuklarin yaklasik 1/3’inde kazanilmis dil becerileri
genellikle 2 yasina dogru kaybedilir *%. Dil gelisimde
gerilik, 6zellikle 2-3 yas arasi cocuklar olasi OSB tani-
st agisindan onemli klinik o6zelliklerdendir. Dikkat
sorunlari, asiri hareketlilik, saldirganhk ve kendine
zarar verme gibi davranislar sorunlar gorilebilir.

OSB’li gocuklarin duygulanimi cogunlukla sosyal bag-
lama uygun degildir. Sosyal gilimseme olmayabilir.
Nezaket ve gorgi kurallari gibi toplumsal yazili olma-
yan kurallari fark etmekte ve buna uygun tepkiler
vermekte zorlanirlar. Kolay 6fkelenme ve duygudu-
rum diizenleme ile ilgili zorluklar siktir. OSB’li bireyle-
rin yaklasik %80’inde 1Q 70’in altindadir #7489, Zeka
yoniinden iyi durumda olanlarda karsilikli konugsma
ve digerine s6z verme, igneleme, espri, jargon, deyim
gibi soyut ve Ust diizey sosyal bilislerle iliskili durum-
lar kavramakta zorluk gorulebilir. Bununla birlikte,
azinhkta olan bazi bireyler matematik, ezber, resim
gibi cesitli alanlarda olagandisi yetenekler sergileye-
bilirler . Duyusal alanda belirli uyaran tiplerine
karsi asiri hassasiyet veya duyarsizlik gérilebilir. Bazi
koku, tat, 1sik veya seslere karsi yogun ilgi ve ugrasi
gorilebilir.

OSPB’li bireyler her gelisimsel doneme 6zglin sorun-
larla yiizlesmek zorunda kalir. iki-ii¢ yas arasi ismine
bakmama, konusma geriligi, gbz temasinda kisithlik
gibi belirtiler temel yakinmalar olurken, okul éncesi
donemde degisime direng ve 6fke patlamalari, okul
caginda akran iliskisi kurmakta zorluk, akademik
basarisizlik, davranis sorunlari ve ergenlikte de 6zba-
kim sorunlari, depresyon, uygunsuz cinsel davranis-
lar gorulebilir ®%Y, Zeka duzeyi belirtilerin seyrini
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énemli oranda etkiler ¢2,
Ayirici Tani

0SB tanisi DSM-5 kriterleri karsilandiginda ve belirti-
lerin ortlsttga diger bozukluklar dislandiginda konu-
lur. OSB’nin ayirici tanisinda, 6zgul dil bozuklugu gibi
diger gelisimsel bozukluklar, sagirlik gibi duyusal
sorunlarin oldugu durumlar, zihinsel yetersizlik,
obsesif kompulsif bozukluk, tepkisel baglanma
bozuklugu (TBB), segici konusmazlik gibi anksiyete
bozukluklari, cocukluk baslangigh sizofreni, ilk defa
yer alan DSM-5’te yer alan sosyal pragmatik iletisim
bozuklugu ve organik nedenler arastiriimahdir ©3.
DSM-5’e gore bu tanilardan yalnizca tepkisel baglan-
ma bozuklugu ve sosyal pragmatik iletisim bozuklugu
tanisi OSB ile birlikte konamaz ®. OSB’de eslik eden
tanilar sik oldugu icin ayirici tanilar da eslik etmesi
bakimindan kesinlikle degerlendirilmelidir.

Dil bozukluklarinda g¢ocuklar iletisim baslatma ve
sirdirmenin sozel olmayan farkli yollarini denerler
ve genellikle jest, mimik gibi, isaret etme gibi beden
dili ile iletisim glclidir. Dikkat yonetimi ve insan
sesine dikkat bu iki grupta oldukga farkhdir . OSB’li
bireylerle dil bozuklugu olanlar arasinda 20. ve 42.
aylarda yapilan degerlendirmelerde isaret etme ve
mimik kullaniminin belirleyici oldugu bildirilmistir ©4.
Gorme ve isitme gibi duyusal alanda sorunu olan
bireylerde normal poplilasyona gére OSB ve otizm
benzeri belirtileri daha sik goérilebilmektedir ©9,
Bununla birlikte, 6zellikle konugsma ile ilgili sorunlarin
oldugu olgularda isitme sorunlarinin kesinlikle dis-
lanmasi gerekir. Zihinsel yetersizlik olgulari OSB ile
sikhkla komorbidite gosterir. Zihinsel yetersizligin
derecesi agirlastikca ayrimi giliclesse de OSB’de sos-
yal beceriler bilissel kapasiteye nispetle oldukga
geridir. OKB ise tipik olarak daha ge¢ baslar, sosyal
etkilesimle ilgili bir bozukluk beklenmez ve tekrarla-
yici davranislar ego-distoniktir. Tepkisel baglanma
bozuklugu olan ¢ocuklarda da sosyal etkilesim bozu-
lur. TBB DSM-5"te travma ve iliskili bozukluklar kate-
gorisi altinda siniflanmig ve erken donemde ciddi
ihmal ve istismar ile iliskilendirilmistir ©. Bu ¢cocuklar
icin uygun ortam saglandiginda belirtiler OSB’ye gore
oldukga hizl iyilesir. Secici konusmazlkta ozellikle
yabancilarin bulundugu belirli bir durumda soézel ile-
tisim ketlenirken, OSB’de s6zel ve sézel olmayan ile-
tisim suregen olarak bozuktur. Cocukluk cagi sizofre-
nisi ile OSB’yi ayirmak gii¢c olabilir. OSB’de sanri ve
varsani ¢ok nadir goruliir 3. lyi bir gelisimsel éykii

OSB’nin norogelisimsel karakteristigini sizofreniden
ayirmaya yardimci olabilir. Sosyal pragmatik iletisim
bozuklugu ile OSB klinik belirtileri olduk¢a benzerlik
gosterir. Ancak kisith ve tekrarlayici davranis ve ilgi
alanlari 6ykistunin bulunmasi OSB’de goriliirken
sosyal pragmatik iletisim bozuklugunda gozlenmez.

Es Tani

Eslik eden tibbi hastaliklar agisindan bakildiginda,
epilepsi, Frajil X Sendromu, Tuberoz Skleroz, gastro-
intestinal belirtiler ve uyku bozukluklari OSB ile sik
gorilurler. Zihinsel engelli OSB’lilerde epilepsi goriil-
me orani %20, normal zekal grupta %8 olarak bildi-
rilmistir ®°. Tliberoz Skleroz olan ¢ocuklarin %20-50’si,
Frajil X Sendromu olan g¢ocuklarin da %15-20’si OSB
kriterlerini karsilamaktadir ©7. Yapilan son calisma-
larda, OSB’li bireylerde kronik gastrointestinal sistem
yakinmalarinin %7-24 dolayinda oldugu gorilmustiir
ve butun diger tibbi nedenlerde oldugu gibi bu yakin-
malarin davranig sorunlari icin bir yatkinhk ve/veya
tetikleyici olabilecegi bilinmektedir ©3. Son olarak,
OSB’li bireylerde uykuya dalma ve siirdiirme zorlugu,
REM disi uykuda ortik degisiklikler gorilebilmekte-
dir %8, OSB’li bireylerde %53’e varan oranlarda en az
bir uyku sorunu bildirilmistir 2. Yiksek komorbidite
ortak patofizyoloji ve otizm ile biylimenin ikincil
etkisi sonucu ortaya ¢ikmis olabilir 42,

OSB’li bireyler ayni zamanda pek cok psikiyatrik es
tanidan da muzdariptir. Dikkat Eksikligi Hiperaktivite
Bozuklugu (DEHB), OSB de sosyal uyumu, 6grenmeyi
zorlastirip davranissal sorunlari artiran 6nemli bir es
tanidir. Bazi ¢alismalarda OSB’li bireylerin yarisindan
fazlasinda DEHB eglik ettigi gorilmustir (€961,
DSM’nin 6nceki versiyonlarinda OSB ile es tani olasi
degilken DSM-5 ile bu sinirlama kaldirilmistir.

Kaygl bozukluklari OSB’de en sik gorilen psikiyatrik
tanilardandir. OSB’de tipik gelisen cocuklara oranla
cok daha sik anksiyete bozuklugu gorilir ve olgula-
rin yaklasik %40-50’si tani kriterlerini karsilar %63,
Sosyal fobi ve 6zgul fobi sik géralir. OSB’li bireylerin
icsel durumlarini iyi tarif edememeleri nedeniyle kli-
nik gdzlem ve bakim veren bildirimleri tanida kiymet-
lidir ©®),

Diger eslik eden bozukluklarda oldugu gibi OSB'li
bireylerde depresyon tanisi koymak da oldukca giic
olabilir. Belirtiler yas, zeka diizeyi ve sozel becerilere
bagh olarak degisiklik gosterir. Depresif bozukluk



ergen ve yetiskin OSB’lilerde en sik gorilen psikiyat-
rik es tanilardandir %5384 Sosyal cekilmede ve yal-
nizligi tercih etmede artis, beceri kaybi, aglama
nobetleri, uyku ve istah sorunlari depresyon 6n tani-
sini dusundurebilir ©°, Bir risk faktéri olarak akran
zorbaligina maruziyet ve bazen zorbalik 6rglin 6gre-
timdeki cocuklarda siktir €9,

Son olarak, OSB tanisi konulmus olmasi ayni zaman-
da sizofreni, bipolar bozukluk gibi tanilari dislamaz.
Dikkatli degerlendirme bir ile aile 6ykisi ve semp-
tomlarin baslangi¢c zamani gozetilerek ayirici tanilar
arastinilmalidir ©7),

Tedavi

OSB’li bireyler ve aileleri icin bireysellestirilmis bir
tedavi plani gerekir. Miidahale yasa, cocugun duru-
muna, ek fiziksel ve ruhsal bozukluklara bagh olarak
farklihk gosterebilir ve multidisipliner bir yaklasim
gerektirir. NICE 2013 kilavuzunda tedavi hedefleri;
OSB’nin ¢ekirdek semptomlarini azaltmak, bireylerin
kendi potansiyellerine ulagsmasini saglamak, ailenin
veya olgularin uyum ve islevselligini bozan eszamanl
fiziksel ve ruhsal hastaliklari tedavi etmek, bakim
vericilere destek olmak, OSB’li bireylere egitim ve
belirli kanita dayal tedavi yontemleri uygulamak
seklinde siralanmistir ¢, Alanda yapilan ¢alismalara
bakildiginda, butin tedavi yontemleri géz onine
alindiginda randomize kontrolli calismalar nispeten
daha azdir ve olgularin karakteristikleri yeteri kadar
iyi tanimlanmamistir. Tedavi protokoliine baghhk ve
tedavi etkisinin genellestiriimesi de énemli kisithhk-
lardandir ®3), Otizmde kesin tedavi heniiz olasi degil-
dir ancak ¢ekirdek semptomlari azaltmada en umut
verici yaklasimlar erken yasta baslayan yeterli siire ve
yogunlukta egitsel ve aliskanlk kazandiran yaklagim-
lardir 8,

Erken donem ebeveyn aracilikli miidahale

iyi tasarlanmis pek cok calismada, ebeveynlerin
OSPB’li gocuklariyla nasil etkilesime girdigine kogluk
yapilmasiyla g¢ocuklarin davranis ve iletisimde hizl
ivilesmeler bildirilmistir ®%. Bu midahalede bakim
vericilere ¢ocukla ortak uyum saglamak, dayatici bir
tutumdan kaginmak, ortak dikkat icin firsatlar olus-
turmak ve oyunlarda baskin olmayip ¢cocugun éncelik
almasina olanak saglamak gibi iliski odakli bir yakla-
sim vurgulanir @2, Bu yaklasim aileler tarafindan
genellikle kabul gorir, nispeten ucuzdur grup veya
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bireysel olabilir, evde uygulanabilir. Dahasi OSB belir-
tileri gosteren ancak baska gelisimsel gerilikleri olan
cocuklar icin de olduk¢a uygundur. Bu yontemlerden
bazilari Gelisimsel Bireysel Temelli Model (DIR) ya da
Floortime, Erken Sosyal Etkilesim (ESI), Erken
Baslangicli Denver Modeli (ESDM), Ortak Dikkat
Sembolik Oyun Katilimi ve Dizenlemesi (JASPER) ve
Okul Oncesi Otizm iletisim Calismasi (PACT)dir.
Yogunluk ve siiresine bagl olarak degismekle birlikte
bu yontemlerin hepsinin etkili oldugu gosterilmis ve
ortalama etki buyukligi yaklasik 0,30 olarak hesap-
lanmistir 279,

Davranigsal Yontemler

Uygulamali Davranis Analizi (ABA) gibi davranisci
miuidahaleler temelde deneysel olarak kanitlanmis
davranisgi 6grenme tekniklerine dayanir. Kiglk
¢ocuklar igin oldukga genis kapsamli ve yaygin olarak
uygulanan ABA programi Erken Yogun Davranissal
Midahale Programi’dir 7Y, Bu programda haftada 40
saate kadar yogun ve bire bir bireysel egitim verilir.
Baslangicta birbirinden bagimsiz basit beceriler
hedeflenir ve daha sonra sozel iletisim baslatmak
gibi daha karmasik asamalara gegilir. OSB’li ¢cocuklar
izole 6grenmeye yatkin olduklarindan Erken Yogun
Davranissal Midahale Programinin etkinliginin aras-
tirildig1 5 meta-analizin derlemesi bu programin 1Q
ve uyumsal davranislar bakimindan dnemli kazanim-
lar sagladigini ve tedavide etkili oldugunu gostermis-
tir 72, Davranigsal teknikler 6zellikle uygunsuz davra-
niglarin sonimlenmesi ve daha islevsel davranis
kaliplari olusturulmasinda faydahdir. ABA teknikleri-
nin belirli davranis sorunlarinda etkili oldugu ve aka-
demik gorevlerde, uyumsal yasam, iletisim, sosyal
becerilerde meslek hayatinda olumlu ve anlamli kat-
kist oldugu gosterilmistir ©3),

iletisim

iletisim temel miidahale odaklarindan birisidir ve
genellikle bireysel egitim plani konusma terapisti ile
esgudim igerisinde planlanir. Henliz sozciklerle
konusamayan cocuklara isaret dili, iletisim tahtasi,
gorsel destek, resim degistirme ve iletisimi artiran
baska yontemler gibi alternatif iletisim yollariyla yar-
dim edilir. Resim Degisimi iletisim Sistemi programi-
nin, isaret dili 6grenme, aktivite programlama ve
sesletim yardiminin etkili olduguna dair ¢ok gicla
olmasa da kanitlar vardir 7374, Akici konusan birey-
lerde pragmatik dil kullanimi becerilerine odaklan-
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malidir. Sosyal karsilikhhigi ve pragmatik dil becerileri-
ni iyilestiren pek ¢ok program bulunmaktadir. Bu
programlar okul éncesi donemde rehberli paylasim,
bak-izle-dinle-sdyle, oyun organizasyonu, kankalik
becerileri gibi yontemlerden yararlanirken okul déne-
mi ¢ocuklarinda hikdye anlatimi, sosyal beceri grup-
lari galismalari yapilir. Ergenlikte ise yine sosyal bece-
ri gruplari, akran agi olusturma, sosyal diistinme ve
senaryo ¢alismalari faydahdir 3,

Egitsel Yontemler

OSB’li cocuklar yapilandiriimis ve bireysellestirilmis,
aciktan egitsel destege gereksinim duyar. Planli ve
yogun bireysel programlarin deneyimli ve multidisip-
liner bir takim araciligiyla, kazanilan becerilerin bitin
yasama uyarlanabilmesi icin ailenin de dahil edilerek
uygulanmasinin tedavide etkin oldugu gosterilmistir.
Egitsel plan cocugun glicli ve zayif yonlerini dikkate
alarak hazirlanmali, tedavi hedefleri ve amaglari
belirlenmeli ve etkinlik izlenmelidir. Egitim mifredati
uygulanan programa gore degisiklik gostermekle
birlikte cogunlukla ortak olarak sézel ve sozel olma-
yan dilin kullanimi, akademik beceriye, sosyal, motor
ve davranissal yeteneklere odaklanir. Ozellikle bazi
durumlarda ebeveynin egitimi ve katilimi, tedavinin
evde devam edebilmesi agisindan dnemli olabilir 3,
Erken Baslangicli Denver Modeli ve Otizm ve iliskili
Engeli Olan Cocuklarin Tedavisi ve Egitimi etkinligi
gosterilmis ve yapilandiriimis egitsel yontemlerdir
(7576) Fakat egitimcilere etkili mudahalelerin ulastiril-
mas! konusunda ciddi zorluklar vardir.

Farmakoterapi

OSB tedavisinde ila¢ kullanimi igin hem ¢ekirdek
belirtiler hem de eslik eden tanilarin tedavisi anla-
minda kanita dayali bilgi nispeten kisithdir.
Farmakoterapinin temel hedefi ¢ocugun uyumsal
becerilerini artirarak bireysel egitime katilimini sag-
lamaktir 3. Cocuk ve ergenlerle yapilan randomize
kontrollli calismalarda, risperidon ve aripiprazolln
irritabilite ve saldirganlik tzerine olumlu etkilerinin
oldugu goésterilmistir 7778, Bu tedaviyle olgularin
blylk cogunlugunda irritabilite, saldirganhk kendine
zarar verici yikici ve tekrarlayici davranislarda iyiles-
me olur. Bu iki ilag da atipik antipsikotik sinifindandir,
ancak benzer gruptaki ilaglar ayni etkiyi gbstermeye-
bilir. Bu ilaglarin pek ¢ok yan etkisi bulunmaktadir
ancak 6zellikle uzun dénem kullanimlarinda metabo-
lik yan etkiler yakindan izlenmelidir 7, SSRI’lar tek-

rarlayici davranislari azaltabilir ancak bulgular tutar-
sizdir 42,

DEHB tedavisinde kullanilan metilfenidat, atomokse-
tin ve guanfasin, OSB’li hastalarin komorbid DEHB
tedavisinde kullanilabilir. Ancak, OSB’li bireylerde ilag
yan etkileri daha sik gorilur ve tedaviye yanit daha
dustktar @2,

Epilepsi ya da baska noérolojik bozuklugu olan birey-
lerin tedavisi tipik gelisen ¢ocuklarla benzerdir 80.
Alanda yeteri kadar galisma olmadigi icin OSB’li
cocuklarda anksiyete ve duygudurum sorunlarini
genel pediyatrik popilasyona benzer bir yaklasimla
ele almak uygun bir yaklasimdir. Ancak yeteri kadar
kanit olmadigi icin dikkatli olunmali ve dusuk riskli
tedaviler tercih edilmelidir.

Diger Tedaviler

Alternatif psikososyal tedavilerin pek ¢ogu igin kanit
azdir. Bununla birlikte, ylksek islevli OSB’li genglere
anksiyete bozuklugu ve 6fke kontrol sorunlari igin
BDT uygulamalari yararli olabilir 8282, fsitsel biitiinle-
me ¢alismasi duyu bitlinleme terapisi ve masaj gibi
duyu odakh midahaleler ile ilgili daha fazla arastir-
maya gereksinim duyulmaktadir ©3. Yine DIR-
Floortime, Otistik Cocuklar icin Dil ve Konusma
programlari gibi cocugun sosyal iletisim becerileri
gelistirmesi icin uygulanan naturalistik yontemler
icin de kanitlar henlz yetersizdir 4.

IV sekretin inflizyonu, oral B6 ve magnezyum alimi,
gliten ve kazeinden yoksun diyet Omega 3 yag asit-
leri ve IVIG inflizyonu tedavide etkin olmadigi kanit-
lanmis uygulamalardandir. Bazi klinisyenler buttincil
ya da biyomedikal yaklasim gerekcesiyle OSB’de
etkinligi kanitlanmamis pek cok takviye ya da ilag
recete edebilmektedir. Hiperbarik oksijen, IVIG, anti-
fungal ajanlar veya selasyon gibi toksisite olasilig
bulunan ve kanita dayali olmayan tedaviler hususun-
da dikkatli olunmali ve ailelerin ruhsal ve finansal
kaynaklarini yanlis yénlendirmemelidir 22,

Prognoz ve Gidis

Otizm spektrum bozuklugunda 6zel olmayan birey-
lerden, bagimsiz olarak ¢alisabilen ve yasayabilenlere
kadar yayilan yelpazede gozlenen bir gidisatin olma-
si, aileler icin blylk bir belirsizlik duygusuna ve ebe-
veynler lizerinde her miidahaleden en iyi sekilde
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yararlanmalari seklinde baskiya yol agmaktadir.
Yetiskinlikte biyilk kazanimlari bulunanlarin ¢ocuk-
luk caginda dil becerilerinde ilerlemeyle iliskili oldu-
gu gorilmistir ve bu kazanimlar 5 yasindan sonraki
dildeki degisiklikler ile dogrusal olma egilimindedir.
OSB’li ¢ocuklarin prognozunda 5 yasinda konusma
becerisi ve zeka en 6nemli faktdrdir. Prognozla ilgili
bir diger onemli faktor, egitsel destek programlarinin
erken baslamasidir. Cogu zaman bdatinlesik okul
programlarina devam etme, akranlarla arkadaslik
becerisi ve etkilesim, daha giiglii uyumsal beceriler
daha fazla bagimsizlik ve belirtilerin azalmasi ile ilis-
kilendirilmistir. OSB’li yetiskinlerin %10-33’G basit
ifadelerden daha fazlasini kullanmamaktadir ve
genellikle sozel ve sozel olmayan zeka bolimlerinde
gerilik bulunmaktadir. Bir diizeyde konusabilir, temel
ihtiyaclara yanit verebilir ve ¢calisma yetenegine sahip
olabilir, ancak yine de glinliik hayatin gereksinimle-
rinde destege gereksinim duyar. Onceden diisiik
zihinsel yetenekleri olan bireylerde ve kadinlarda
(cogunlukla dogustan anormallikler ve norolojik
bozukluklardan kaynaklanan) erken 6liim orani art-
maktadir, OSB tanisi alan ve ortalama ya da daha
yiksek zekasi olan yetiskinlerin yaklasik {icte birinde,
artik belirgin OSB 6zellikleri bulunmayabilir. Bununla
birlikte, bu bireyler icin uygun istihdam ve hizmetler
bulmak zordur. Bagimsizlik agisindan, OSB’li bireyle-
rin yalnizca %25’i kendi hanelerinde, 34°U aileleriyle
birlikte en az orta yasta yasadigl, evlilik ve uzun vade-
li yakin iliskilerin nadir oldugu bildirilmektedir 2.
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